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落屑症候群と lysyl oxidase–like 1 (LOXL1) gene の一塩基多型（SNP）に強い相関があること
は知られているが、近年 contactin-associated protein-like 2 (CNTNAP2)遺伝子と落屑症候群の
間に有意に相関があることが報告された。CNTNAP2 はニューレキシン superfamily で、眼内に
発現し、神経線維髄鞘の傍絞輪部近傍のカリウムチャネルの安定化に関わるとされているが、そ
の詳細は未だ不明である。本研究では CNTNAP2 遺伝子の 8 つの SNP と日本人の落屑症候群患
者との相関を調べた。 
【方法】 
落屑症候群の患者 108 人(男性 57 人、女性 51 人、平均 73.6±6.7 歳）と正常対照群 199 人（男
性 101 人、女性 98 人、平均 69.7 ± 11.3 歳）を対象とした。落屑症候群の診断は前房隅角に








DNA BloodMini Kit を用いて DNA 抽出を行い、BigDyeTM Terminator にてシークエンス反応




(p=0.02)、rs7803992 (p=0.002)、rs700308 (p=0.04)、rs6970064 (p=0.03)と統計学的に有意差
を認めた。rs1404699、rs7803992の2多型のハプロタイプ解析では、落屑症候群においてTG型
が有意に多く(0.327 vs. 0.202; P = 0.003)、CA型は有意に少なかった (0.522 vs. 0.637; P = 
0.003)。LOXL1のハプロタイプとCNTNAP2のSNPに相関は見られなかった。 
【結論】 
本研究では、日本人においても CNTNAP2 遺伝子の rs1404699 と rs7803992 の 2 つの SNP が
落屑症候群と相関があることが示された。LOXL1 以外の落屑症候群関連因子の報告は本邦では
初めてである。落屑症候群と関連する SNP の同定は病態の早期診断に寄与しうるため、今後も
更なる研究が望まれる。 
 
 
 

